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Objective: Airway lesions are an important complication in Down syndrome because airway lesions exacerbate
respiratory infection, which is one of the top causes of death in Down syndrome. The purpose of this study was to
investigate the features of airway lesions in Down syndrome.
Methods:We retrospectively reviewed 20 patients with Down syndrome who were admitted to our neonatal in-
tensive care unit. The median gestational age (GA) was 38.0 weeks, and the median birth body weight (BBW) was
2,879 g. We performed laryngo-tracheo-broncho fiberscopy (BF) in cases involving suspected findings of airway
lesions such as stridor, depression in the oxygen saturation, suckling disorder, and suspicious image findings. We
investigated the groups with and without airway lesions.
Results: Six cases (30%) involved complications of airway lesions. Five patients required mechanical ventilation,
and the median length of mechanical ventilation was 87 days. On comparison of the 2 groups, there were no sig-
nificant differences in GA, BBW, presence of hypotonia, and complication of congenital heart disease. Significant
differences were found in the presence of suspected findings of airway lesions, length of hospital stay, and the
need for surgical operation for congenital heart disease.
Conclusion: The complication rate of airway lesions in Down syndrome is high, and most patients require long
durations of mechanical ventilation. It is important that patients with suspected findings of airway lesions or se-
vere congenital heart disease should undergo BF for early diagnosis.
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緒 言
ダウン症候群は 21番染色体のトリソミーを有し，
最も頻度の高い染色体異常で，約 1,000人に 1人の
割合で出生する．先天性心疾患，腸管異常，甲状腺
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Table　1　Clinical characteristics of objective cases.
Number of cases (n) 20
Male:Female (n) 13:7
Gestational age (weeks) 38.0 (37.4-38.8)＊
Birth body weight (g) 2,879 (2,640-3,018)＊
Age in days of admission 0 (0-1)＊
Length of hospital stay (days) 39.0 (31.8-128.8)＊
＊Median (First quartile-Third quartile) 
機能異常，血液疾患などの合併症を有する．合併症
の種類や程度が予後に大きく影響するため，新生児
期に適切に評価し対応することが重要である．
我々は先天性気道病変の診断，治療を積極的に
行っており，ダウン症候群においても喉頭軟化症や
気管軟化症などの気道病変の合併を経験してきた．
気道病変は呼吸器感染の罹患頻度を上昇させること
や重症化させることが知られており１），呼吸器感染は
ダウン症候群の死因の上位で標準化死亡比も高いこ
とから２），気道病変はダウン症候群において評価すべ
き重要な合併症である．しかし，ダウン症候群にお
ける先天性気道病変についての報告は少ない．そこ
で，本研究では，ダウン症候群の気道病変合併の詳
細を明らかにすることを目的に，合併率，気道病変
の種類，治療経過などを検討した．
対象および方法
対象は 2009年 4月から 2018年 12月の間に東京
女子医科大学東医療センター新生児集中治療室
（NICU）に入院したダウン症候群の患者 20例（男児
13例，女児 7例）である．20例の臨床背景を Table
1に示した．データは中央値（第一四分位値―第三四
分位値）で表記した．在胎週数は 38.0（37.4―38.8）週
だった．出生体重は 2,879（2,640―3,018）gだった．
入院期間は 39.0（31.8―128.8）日だった．全例が，出
生時にダウン症候群に特徴的な顔貌を有したため，
確定診断と合併症など全身状態の評価目的に入院し
た．気道病変の評価は，喘鳴の有無，動脈血酸素飽
和度（SpO2）90%未満の低酸素発作，哺乳障害，画
像検査所見で気道病変が疑われる等の場合に，喉頭
気管気管支鏡（BF）にて行われた．
検討は診療録を用いて後方視的に行った．対象 20
例における気道病変の合併率とその種類，初発症状，
治療方法，治療期間を検討した．在胎週数，出生体
重，呼吸器症状，筋緊張低下や先天性心疾患の合併，
入院期間についてそれぞれ比較した．統計処理では，
JMPⓇ 14（SAS Institute Inc., Cary, NC, USA）を用い
た．在胎期間，出生体重，入院期間の比較にはWil-
coxonの検定，筋緊張低下の有無と先天性心疾患の
有無についての比較には Fisherの検定を用い，p
値＜0.05を有意とした．なお本研究は東京女子医科
大学倫理委員会の承認を得て行われた（承認番号
4977）．
結 果
対象患者 20例のうち症状や画像所見から気道病
変を疑って BFが行われたのは 7例であり，うち 6
例（30％）で気道病変があった．1例は SpO2 90％未
満の低酸素発作を認めたため BFを行ったが気道病
変はなかった．BFを行わなかった症例に，吸気性喘
鳴や哺乳障害を有する症例や，画像検査などで気道
病変を疑われた症例はなかった．
気道病変の診断となった 6例について Table 2
にまとめた．気道病変の診断となった 4例は単独で，
2例は複数の病変を合併していた．病変の部位は，上
気道が 5例（咽頭 4例，喉頭 2例），下気道病変が 2
例（気管 2例）だった．初期症状は低酸素発作や喘
鳴が多く，1例のみ無症状で画像検査から気道病変
が疑われた．診断日の中央値は 33日で，治療法は 5
例に呼吸管理として酸素投与や経鼻持続気道陽圧
（ nasal continuous positive airway pressure： n-
CPAP）を行い，入院期間の中央値は 147日であっ
た．1例を除き入院中の治療で気道病変は軽快し，そ
の 1例は在宅人工呼吸管理を行った．
対象を気道病変を有した例と無かった例に分け，
在胎期間，出生体重，呼吸器症状，筋緊張低下と先
天性心疾患の合併，入院期間について比較した（Ta-
ble 3）．在胎期間や出生体重には有意差を認めな
かった．先天性心疾患の合併率は気道病変の有無の
2群間に有意差はなかったが，心臓外科手術を行っ
た症例は気道病変有群のみで 2例みられた．入院期
間は気道病変の診断となった患者の方が，中央値で
147日であり，そうでなかった患者の 39日より有意
に長かった．
考 察
本研究では新生児期のダウン症候群における気道
病変の合併率と病態を示した．ダウン症候群におけ
る気道病変については小児期や成人期まで含めた検
討は散見されるものの，新生児期についての検討は
我々が検索しえた範囲では本研究が初めてとなる．
また，これまでの報告も気道病変の診断がついた症
例の検討についての報告がほとんどであり，本研究
が気道病変の診断とならなかった例と比較している
点においても新しい知見を示したと考える．
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Table　2　Cases of airway lesions.
No. Airwaylesions
Gesta-
tional age
 (weeks) 
Birth 
weight 
(g) 
Respiratory
symptoms
Age in 
days of 
diagnosis
Treatment
Length of 
mechanical 
ventilation
 (days) 
Length of 
hospital 
stay
 (days)
1 Tracheal
stenosis
37.1 2,658 Image findings 47 Oxygen 6 26
2 Laryngomalacia 37.3 3,016 Depression in the 
oxygen saturation
Stridor
31 Oxygen
N-CPAP＊
103 134
3 Pharyngomalacia 38.9 3,025 Stridor 21 N-CPAP＊ 126 187
4 Glossoptosis 37.6 2,494 Depression in the 
oxygen saturation
Stridor
46 Oxygen
N-CPAP＊
70 160
5 Pharyngomalacia
Laryngomalacia
Tracheomalacia
37.3 2,596 Depression in the 
oxygen saturation
29 Oxygen
N-CPAP＊
175 207
6 Pharyngeal 
stenosis
39.0 3,598 Depression in the 
oxygen saturation
Stridor
35 Prophylactic 
administration 
of antibiotics
0 23
Median 37.5 2,837 33 86.5 147
＊N-CPAP: nasal-continuous positive airway pressure.
Table　3　Comparison between cases of airway lesions and cases without airway le-
sions.
Airway lesion (+) Airway lesion (-) p value
Median gestational age (weeks) 37.4 38.2 n.s. ＊
Median birth body weight (g) 2,837 2,839 n.s. ＊
Respiratory symptoms (%) 100 7 <0.05＊＊
Hypotonia (%) 67 79 n.s. ＊＊
Congenital heart disease (%) 33 43 n.s. ＊＊
Surgical operation for
congenital heart disease (%)
33 0 -
Length of hospital stay (days) 147 39 <0.05＊
＊Wilcoxon test; ＊＊Fisher test.
当科では新生児・小児入院症例に対する気道病変
の積極的な精査，治療を行っている．木原らは 2010
年から 2014年に当院 NICUに入院した全 1,109例
において，気道病変が疑われ BFを行った症例を検
討し，148例（12.1％）が気道病変と診断されたこと
を報告していた３）．本研究におけるダウン症候群の気
道病変合併率は 30％と高く，したがってダウン症候
群において呼吸器症状がある場合には積極的に BF
を行うことが望ましいと考えた．
ダウン症候群に合併する気道病変の部位について
は，Hamiltonらが 39例のダウン症に BFを行い 33
例の異常所見を認め，最も多かったものが気管・気
管支軟化症で 17例，52％に認めたと報告した４）．
Bertrandらによれば 1か月から 8歳までの 24例の
うち 18例に異常所見を認め，気管・気管支軟化症が
13例と最も多く認めた５）．その一方，本研究では気
管・気管支軟化症は 1例のみで上気道の軟化症の方
が多かった．この差は対象症例の年齢層の違いによ
るものと思われる．Hamiltonらと Bertrandらの検
討対象は新生児が少ないため，感染や心疾患などに
よる努力呼吸により増悪する気管・気管支軟化症が
より多くなったと考える６）．
気道病変を有した例と無かった例とで，在胎期間，
出生体重，先天性心疾患・筋緊張低下の合併の有無
に有意な差はなかった．先天性心疾患の患者には気
道病変を合併することが知られているが７），今回の検
討では気道病変を合併している患者の方が先天性心
疾患は少ない傾向があった．先天性心疾患に合併す
る気道病変は，大血管異常による気道の圧迫や重症
な肺血流増加型の先天性心疾患によるものが多い
が，今回の検討対象に合併した先天性心疾患は軽症
な心室中隔欠損症などが主であったためと考えられ
た．ただし外科手術を要した重症な先天性心疾患は
気道病変を有した例にのみ認めたため，重症心疾患
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例で手術を要する症例では BFを考慮する必要があ
ると考えた．
筋緊張低下を伴う神経筋疾患においても気道病変
を合併しやすい傾向があるが８），本検討では気道病変
の有無では有意差を認めなかった．ダウン症候群の
一般に筋緊張低下を認める頻度そのものが高いため
と考えられた．
本研究にはいくつかの限界がある．まず後ろ向き
研究であり，診療録から判明するデータが研究の中
心となっている点である．また BFが気道病変を疑
われた症例のみで行われているため，BFが行われ
ず気道病変無しと判断された症例にも病変があった
可能性は否定できない．ただし BFを行わなかった
症例には気道症状や SpO2低下，画像所見等はない
ことが確認されており，少なくとも治療を要する気
道病変はなかったと考えられる．本研究の対象数が
20例と少ないことも，統計学的検定に影響を及ぼし
ている可能性がある．今後は対象症例を増やし，よ
り詳細な検討を行う方針である．
結 論
ダウン症候群の新生児期における気道病変の合併
について検討した．ダウン症候群では他の NICU
入院症例と比較して気道病変の合併率が高かった．
病変部位は上気道病変を多く認め，人工呼吸管理を
要する症例も多かった．気道病変を有した例と無
かった例で，在胎期間，出生体重，筋緊張低下と先
天性心疾患の合併率には差はなかったが，気道病変
を有した例は入院期間が有意に長かった．
ダウン症候群における呼吸器感染の重症化に気道
病変が関連している可能性があり，呼吸器症状を認
める児や外科手術を要する先天性心疾患の合併例に
おいては BFを考慮し，早期診断を行うことが重要
であると考えられた．
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